



Genoma Mitocondrial e 
Défice Energético no Diagnóstico das 












  Maria Manuela Monteiro Grazina 
Faculdade   de  Medicina 
Universidade de Coimbra 




Genoma Mitocondrial e Défice Energético 










Dissertação apresentada à Faculdade de 
Medicina da Universidade de Coimbra, para 
prestação de Provas de Doutoramento em 
Ciências Biomédicas. 
 












































































































	H!	: ;$ #	 5
	H!	: ;$) '
@	7#!	9#	#"# E #	 ,
,@	7#!	9#	#"# $) ,




+#"A!	 !		$ #	 51
0#"A!	 !		$) *5
# !?@ME #	 +
# !?@ME) 00
# !NIE #	 0,
,# !NIE) 
1# !!	#6E #	 ,
5# !!	#6E) 
'# !8!HFE #	 1
*# !8!HFE) 
+# !8!HN2E #	 5
0# !8!HN2E) ,
# !8!H.E #	 ,5
# !8!H.E) ,'






, #    	 !"	9 ! ?@M 9 	:; 	:; E
) 10










 #    ! 8!H  !B#  	 > E
 #	 5
 #    ! 8!H  !B#  	 > E
) 5,
#  #	  ! 
=G 	9 H!	 
?)FG 2)F  2   	  !!7 !	 	 :
!!;
	:!!;E #	 51
,#  #	  ! 
=G 	9 H!	 
?)FG 2)F  2   	  !!7 !	 	 

	E) '0
1 #  9  	9  !"#
 H!	    !
#OE #	 '
5 #  9  	9  !"#

























































































































 9   	  2
 $











   2
 #
 $ # ;2#  './< 

%
'./+
